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   Choromosomal examination in 85 patients with azoospermia revealed 62 patients (73%) with 
the karyotype 46, XY and 23 patients (27%) with other abnormal karyotypes.In this population, 
there were 17 patients with 47, XXY. Other anomalies were: 46, XYp.,., 46, XXi,+, 46, XYq_, 
45, X, t (Ynf; 21), 45, XY, t (13q 15q), and 46, XY, r (18). 
   Serun LH and FSH levels were high and testosterone l vel was low in the patients with 47, 
XXY compared with the other 6 patients (p<0.01). Also the mean value of testicular volume was 
low in the patients with 47, XXY (p<0.05).







るを得ず,治 療の面か らは,問題とな りにくい.しか
し,こ うした症例の解析こそアンドRRジーの基本を
形造るのに必要な作業と考えられるので,本研究Y'お
いては,これ らの症例につ き,臨 床的検討 を行なっ
た.
方 法
1981年1月1日よ り1985年12月31日の 間 に,当 科 不
妊 外来 を 訪れ た 不 妊 症 患 者 の うち85名の無 精 子 症 に 対
し末 檜血 リ ンパ球 培 養 に よる 染色 体 検 査 を 施 行 した,






XYの 正常男性核型を示 した.な んらかの異 常を 呈
したのは23例(27%)(以下異常群と略す)で あ り,
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Table　1.染 色 体異 常 例 の ま とめ
被 型(例 数) 年 齢 　 　 LH　 FSH　 　 T　 　 　Pr　 身 長!体 重 　 精 巣 容 積





































豪　 　 各値 は平均 植を示す。
そ の 内訳 は47,XXYの クライ ン フェ ル タ ー症 候 群 が
最 も多 く,17例で あ った.他 の6例 は性 染 色体 の構 造
異 常(46,XYp+,46,XXp十,46,XYq-)が3例,
性 染 色 体 に 関 連 した数 量 異 常 と して の45,X,t(Ynf;
21),常染 色 体 の 構造 異 常 と して46,XY,r(18),お
よび 数 量 異 常 で あ る45,XY,　t(13q　15q)がそ れ ぞ
れ1例 ず つ で あ った.そ の 他 の諸 所 見 とあ わせ てTa・
ble　1に 示 す.
　 異 常 群 の平 均 年 齢 は30.　9±2.1(m±sd)歳で,他
の 無 精 子症 症 例 との 差 を認 め な か った 。
　 内分 泌学 的 に,異 常 群 は ほ とん どす ぺ てhypergo・
nadotropic　hypogonadjsmのパ タ ー ンを 呈 し て お
り,他 の 無 精子 症 症 例 に 比 し,LH,　FSHの 高 値,
Tの 低値 を示 して い た(p〈0.05).異常 群 の な か で
は,諸 所 見 上,ク ライ ンフ ェル タ ー症 候 群 と他 の 染 色
体 例 との差 が 顕 著 で あ り,前 者 に お い て,LH,　FSH
の高 値,Tの 低 値(P<0.01),罎小精 巣(P<0.05),
高身 長(P<0.05)などが 認 め られ たが,Pr値,体 重
には 有 意 差 が な か った.た だ し,46,XXp十(XX・
male)の1例 は クライ ン フ ェ ル タ 一ー症 候 群 と同様 の
臨床 像 を塁 して お り,染 色 体 検 査 以 外 鑑 別点 は な い も





群 を 念 頭 に お い て検 査 を進 め る必 要 が あ る.
　 理 学 的 に は体 型 上,肥 満 が よ くみ られ る と され て き
た が,KomatzらDに よれ ば,100例の ク ライ ン フ ェ
ル タ ー症 候 群 を調 査 した と ころ,肥 満 は10%以 下 に し
かみ られ ず,む しろや せ 型 が 大 半 を しめ て い た とされ
る.わ れ わ れ が経 験 した17例のBroca,s　formulaは
平 均 一4.8(-23.7～23.1)であ り,や は りや せ型 の
体 型 が 多 くみ られ た.ま た,い わ ゆ る類 宙 官 症体 型 と
して の長 い指 極 長 は み られ ず,下 肢 発 育 が 著 明 とされ
て い る2》.
,内分 泌学 的 には,原 発 性 性 腺 機 能 不 全 を 反 映 し,
hypergonadotropic　hypogonadismの像 を 呈 し,自
験17例にお い てはLH　 67.1±24.6(36.　8～119.　8),
FsH　61.o±18.5(35.1～113.o)Mlulml,　T　225±
161(41～607)ng/d1であ った.た だ し,　Tの 個 体
差 は 大 き く,4例(23.5%)が 正 常範 囲 内 に あ った.
文 献 的 に も,正 常 範 囲 の 取 り扱 い に 差 が あ っ て,そ の
ま ま比 較 す る こ とは で きな い が,Komatzら1)は約60
%,笹 川 ら3)は10%にTが 正 常 な クラ イ ンフ ェル タ
ー症 候 群 を 認 め て い る.こ の原 因 と して はTの 反 復
性 の変 動 が 考 え られ て い る2》.また,・Pr値 は13.8±
10.4(5.1～46.5)ng/mlと諸 家 の報 告2・4》同 様 大 きな
変 動 は 認 め られ なか った.
　 XX　maleは現 在 の と ころ,本 邦 に お い て は成 人18
例,小 児11例の29例が 報 告 さ れ て い る に す ぎ な い
(Table　2).成人例 に おい て は ほ と ん どが 不 妊 を主 訴
と し,小 児 例 で は 全 例 尿道 下 裂 な ど の外 性 器 異 常 を指
堀 ・ほ か:染 色 体 異 常 ・無 精 子症
Table　2.　XXmaleの 本邦 報 告 例
No.年齢 　 　主 訴 身 昼c■ノ体 重kg　 　精 巣 陰茎 　 他　 　 H-Y抗原
(掲載文献)
1.25　勃 起 力 の減 少
2.25　外 陰 部 異 常
3.L5外 陰 部 異 常
4.34　不 妊
5.10日外 陰 部 異 常
6.4月 外 陰 部 異 常
7.30　不 妊
8.47　勃 起 力 の 減 少
9　 44　性 腺 発 育 不 全
10.29　不 妊





16.　3　尿 道 下 裂
17.1.3尿道 下 裂
18.小児 外 性 器 異 常




23.60　陰 嚢 内 腫 瘤
24.26　不 妊
25.2　尿 道 下 裂
103/18
75/1酵.4
164/66　 　小 指 頭 大 　 　 　 　 　正 常
147/66　　　2■1　　　　　　2.5x4.5cm
　 　 　 　 　 　 　 　 　 (大野 ら=泌尿 紀 要26;571,1980)
154/63　r2.4×1.3×1.2cm　　6.5×3.5c国
　 　 　 12.3×1.3x1.1c鴎
　 　 　 　 　 　 　 　 　(布施 ら=日 不 妊 会 誌2T;77,1982)
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 二 分 陰 嚢
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 二 分 陰 嚢
　 　 　 　 　 　 　 (守屋 ら　 日 泌 尿 会 誌73=1638,1982>
　 　 　 　 　 　 　 正 常 　 　 　 　 　 正 常 　 　 　 　 尿 這 下 裂
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 二 分 陰 嚢
　 　 　 　 　 　 　 　 (中村 ら　 日小 児 会 誌86;502,1982)
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 子 宮 有
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 二 分 陰 嚢
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 停 留 精 巣
　 　 　 　 　 　 　 (薮元 ら ●中 部 連 合 総 会 抄 録:39,1982)
167/64　 　 8ml　　 　 　 　正 常
　 　 　 　 　 　 　 　 (内島 ら:日 泌 尿 会 誌74;1057,1983>
　 　 　 　 　 　 　 　 (藤井 ら=日 泌 尿 会 誌75=1020,1984)
　167/57　 　 6mi　　 　 　 　正 常
　 　 　 　 　 　 　 　 　 (笹川 ら=泌 尿 紀 要31=849,1985)
　88/12　　 　　　　4m亘　　　　　　　　　2cm　　　　　　　停 留 精 巣
　 　 　 　 　 　 　 (堀 ら=Mie　nedical　J.34=123,1984)
154/50　2x1.5×1.5cza　　 　正 常
　 　 　 　 　 　 　 　 　 (森ら　 日 泌 尿 会 疏60;279,1969)
167/63　r2.5×1.2x1.5ct　5.5x7.7cth　尿 道 下 裂
　 　 　 　 12.5×1.7x1.5c圓
　 　 　 　 　 　 (早田 ら=Proc　Japan　Acad　45=303,1969)
年 齢 相 応 　 　 　や や 小 　 　 　 　 　小 　 　 　 　 尿 道 下 裂
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　二 分 陰 嚢
　 　 　 　 　 　 　 (宮下 ら;Clin.Genet.　IS:208,1976》
163.4　 　 1.8ml　 　 　 正 常
　 　 　 　 　 　 　 (大島 ら　 B泌 尿 会 誌65:732,1974)
47/2.8　Ll×O.7xO.6c面　 正 常 　 　 　 　 　尿 道 下 裂
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　二 分 陰 嚢
　 　 　 　 　 　 　 (高橋 ら　 日 泌 尿 会 誌66:432,1975)
　 　 　 　 　 　 　 正 常 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 尿 道 下 裂
　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　二 分 陰 嚢
　 　 　 　 　 　 　 　 (兼田 ら;日 泌 尿 会 誌68=697,19?7)
　 　 　 　 　 　 　 　 (高橋 ら;日 泌 尿 会 誌69=954,1978》
162/67　　 　　　　　2ml　　　　　　3.5cm
　 　 　 　 　 　 　 　 (内島 ら=日 不 妊 会 誌21;551,1976)
16e/55　　 発 育 不 全 　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 女 性 化 乳 房
　 　 　 　 　 　 　 　 　 (橋本 ら;日 内 会 誌65:196,1976)
　 　 　 　 　 　 小
　 　 　 　 　 　 　 　 　 (小池 ら=[】赤 医 学29:10,1976)
　 　 　 　 　 　 正 常
　 　 　 　 　 　 　正 常


















162/54　　1×1×0.8cm 短 小 性欲 減退
(小寺 ら:日 本 ア ン ドロ ロ ジ ー学 会 抄 録:65,1984)
158/82　　　r　6m1/1　8m1
165〆60 3ml
女 性 化 乳 房HY(+)
46,XXp+　　HY(+)
(羽間 ら;日 本 ア ン ドnロ ジ ー学 会 抄 録:74,1985)
162/64　r2×12×1.2cm　4.2cm
　 　 　 1　3×1.5×1.5c凹
　 　 　 　 　 　 　(武市 ら　 日 不 妊 会 誌3D,235,1985)
164/68 3]1 正常 46,XXp+
(自験 例)
HV(+)
　 　 　 レら
}く7《螺 1'」　ie
　 4　　　　 5
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摘 され て い る.こ の うち成 人例 に限 って み る と,臨 床
的 に クライ ン フ ェル タ ー症 候 群 に酷 似 して お り,同 症
候群 と の関 連 を 考 え させ られ るが,い くつ か の点 か ら
XX　malcを クラ イ ンフ ェル ター症 候 群 の 亜 型 とす る
には 無 理 が あ る よ うであ る2).む しろ,ク ライ ン フ ェ
ル タ ー症 候 群 に お い て は,Xp+Y症 例5)で余 剰 の
X染 色 体 の 短 腕 の存 在 が 性 腺 発 育 不 全を もた らす 可 能
性 と 同様,余 剰X染 色 体 が 精 巣の機 能 不 全 を も た ら
し,一 ・方,XX　 maleにお い て は,検 索 され た 全 例 に
HY抗 原 の 陽性 が証 明 され て い る こ とか ら,「染 色 体
の性 」　 ヒの 雌 が,「 性 腺 の 性 」 へ の分 化 に 際 して,
HY抗 原 の転 座 な ど に よ り不 完 全 に 雄 性 化 し た 可 能
性 が あ る もの と思わ れ る.
　 XX　maleは核 型46,XXで あ る と され て きた が,
羽間 ら6)がそ の 亜 型 と して46,XXp十 の第1例 を報
告 した。 わ れ わ れ の経 験 した 本邦30例 目 と思わ れ る
XX　malcも余 剰 のX短 腕 を 持 ち,　Xク ロマ チ ンは35
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　 無 精子 症85例に 対 し末 梢血 リンパ球 培 養 に よ る染 色
体 検 査 を施 行 した と ころ,23例(27%)に な ん らか の
異 常 をみ とめた 。 最 も多 くみ られ た の が47,XXYの
ク ライ ン フ ェル タ ー症 候 群 の17例であ った .さ らに 希
有 な疾 患 と して46,XXp十(XX　 maleと して は 本
邦30例 目,XXp+と して は2例 目),46,XYp+(既
報 告 な し),46,XYq-(7例 目)な ど を 認 め た.ま
た,常 染 色 体異 常 と して は,転 座2例,r(18)が1








目と考 え られ た ερ).
　 無 ～ 乏精 子 症 に お い て は,性 染 色 体異 常 ばか りで な
く,常 染色 体 異 常 に も しば しば遭 遇 す る.が1り),われ
わ れ は2例 に 転座 を 認 め,1例 にr(18)を 認 め た
(Fig・4)・後 老 は18P一 と18q一 の複 合 と して 理 解
され るが,リ ング形 成 に関 して個 々の 症 例 で失 欠 の程
度が 異 な るた め 単 純 な 複合 状 態 を 示 す こ とは な い11)
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